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Badania DNA rekomendowane do wykrywania celiakii

W styczniu tego roku Europejskie Stowarzyszenie Gastroenterologii Pediatrycznej, Hepatologii i
Zywienia (ESPGHAN) oficjalnie zarekomendowato badania genetyczne w wykrywaniu celiakii. Co
wiecej, nowe sposoby diagnostyczne w okreslonych przypadkach sugerujg mozliwos¢ rezygnacji z
biopsiji jelita cienkiego. Jest to dos¢ istotna informacja dla wielu pacjentéow, ktorzy niekoniecznie
chcieliby podda¢ sie takiemu zabiegowi.

Z biopsiji jelita cienkiego mogg zrezygnowac osoby, u ktérych wystepujg typowe objawy celiakii oraz
przeciwciata charakterystyczne dla celiakii jak rowniez wykonano u nich badania genetyczne, w
ktérych wykryto geny HLA DQ2/DQ8 (geny wystepujgce u chorych na celiakie). Oficjalnie przyjeto, iz
badania genetyczne sa niezastgpione u pacjentéw z grupy ryzyka rozwoju celiakii (ich bliscy
chorujg na celiakie) i powinny by¢ zastosowane jako pierwszy element diagnostyczny.

Do tej pory badania DNA na celiakie nie zawsze byty postrzegane jako wiarygodne narzedzie
diagnostyczne w wykrywaniu celiakii, ani tez oficjalnie nie zaliczano ich do standardow
diagnostycznych. Dotychczas wielu lekarzy stawiato diagnozy przede wszystkim na podstawie
tradycyjnych badanh serologicznych oraz biopsiji jelita cienkiego — zabiegu inwazyjnego, ktory stanowit
problem dla wielu rodzicéw dzieci kwalifikowanych do tego badania.

Celiakia polega na trwatej nietolerancji glutenu - biatka zawartego z zbozach. Objawia sie bolami
brzucha, wzdeciami, niskg waga, anemig zwigzang z niedoborem zelaza jak rowniez cukrzycg typu |,
chorobami tarczycy oraz zwigzana jest z wystepowaniem aft w jamie ustnej, problemoéw ze skorg lub
szkliwem zebnym. Objawy choroby nie zawsze sg typowe dlatego celiakia jest schorzeniem trudnym
w diagnostyce, a dotychczasowo stosowane metody badan nie zawsze dawaty jednoznaczny wynik.

Od kilku lat w diagnostyce celiakii zaczeto rowniez wykorzystywa¢ badania genetyczne okreslajace
obecnos¢ genéw HLA DQ2 i DQS8, bez ktorych celiakia nie moze wystagpié. Testy genetyczne sg
bardzo dobrym rozwigzaniem przy wykluczeniu celiakii, zwtaszcza u pacjentéw, u ktérych wystepuja
niespecyficzne objawy lub/i od jakiego$ czasu dany pacjent przebywa na diecie bezglutenowej. Jesli
typowe dla celiakii geny nie sg obecne u pacjenta woéwczas praktycznie w 100% mozna wykluczyc
ryzyko rozwoju choroby.

Notka do redakc;ji:

testDNA istnieje na polskim rynku od 2003 r. specjalizujgc sie w analizach ojcostwa i pokrewienstwa
oraz diagnostyce medycznej. Obecnie laboratorium posiada ponad 100 punktow pobran
Zlokalizowanych na terenie catego kraju jak i za granicg. Szczegdbtowe informacje zawarte sg na
stronie www.testDNA.pl
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